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Summary: A prenatal diagnosis was performed in a family with salt-wasting type of 
21-hydroxylase deficiency C21-0HD). A trial of DNA diagnosis in the family， including a 
patient， did not reveal informative data when DNAs were restricted with TaqI and hybrid-
ized with pC21/3c probe. The level of 17-0HP in the amnion was within a normal range. 
A girl was born without clinical symptoms. One HLA haplotype which was detected in the 
patient was inherited from the father. With a view to increasing the number of J apanese 
families which are proceeded to prenatal DNA diagnosis， itis expected that a beneficial 
combination with a small number of intragenic RFLPs and/or extragenic RFLPs close to 
the gene will be established and widely used. Hereafter， prenatal diagnosis in early 
pregnany will be important for families with 21-0HD. 
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3. 遺伝子診断。21-ハイドロキシラーゼ遺伝子 (Fig.1) 21ハイ
ドロキシラーゼ〔チト Fローム P450C21)遺伝子は第6染
色体短腕に存在するヒト HLAクラス II領域に位置し，
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Fig. 1. Steroid 21-hydroxylas巴 (P-450c21) gene 
Th巴 gen巴 islocated in the chromosom巴 6p.C21A is a pseudogene. 
(162) 上貞
Y ork Hospital-Cornell Medical Centerの DrP.C. 
羽市iteより譲渡を受けた4). なお C4関連プロープ
(pA T -A， pC4s)は入手できなかった.
3) 家系検索 (Fig.2) 
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Fig.2目 Southernblot analysis after restriction with 
Taql and hybridization with pC21/3c probe. 
























































































治療を要する SV型のために新生児マススグリーニング Fig. 3. HLA haplotypes in the family目
を行うようになっているが，出生前診断とくに遺伝子診
断が重要視されてきている.その 1つは本症は妊娠早期 遺伝子解析の臨床応用の lつは Restrictionfragment 
より治療を開始すべきとの考えが注目されていること円 length polymorphisms (RFLPs)を用いての家系検索
第 2点は22週以降を早産児とする時代では早期診断が (出生前診断，保因者診断〉である.本法は本来はある種
必要であることによる. の制限酵素切断部位での多型性を検索し，それによって












今回の 21-0HDSW型 1家系での制限酵素切断フラ 細胞の HLAハプロタイプを観察することによって出生
グメントの長さ，濃さには患者，両親ともに異常が認め 前診断が可能であろう.ただしこの場合は遺伝子組み換
られず，出生前診断への応用はできなかった.本家系の えが出現していなし、かどうかについては注意しなければ
ごとく本症の 60-70%の家系では上記の検索法のみでは ならない.出生後に行なった HLAハプロタイプでは第

















































木文の要旨は平成 3年 2月 2日，第 45回日本小児科学会
奈良地方会にて発表した.
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